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RESUMO

Objetivo: Analisar a evolugdo e as tendéncias epidemiologicas e tematicas da produgao
cientifica mundial sobre triagem neonatal biologica, entre 1975 e 2024, com atengdo as
pesquisas relacionadas a cobertura dos programas de rastreamento e aos estudos transversais.
Métodos: Estudo bibliométrico exploratorio e descritivo. Foram consultadas as bases Web of
Science, PubMed/MEDLINE, Scopus e SciELO. A andlise quantitativa utilizou registros da
Web of Science, processados no Bibliometrix, enquanto as redes de coocorréncia de palavras-

chave e de termos extraidos de titulos e resumos foram construidas no VOSviewer.
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Resultados: Foram analisados 931 documentos, distribuidos em 146 fontes de publicag¢do, com
taxa de crescimento anual de 4,05%. Os Estados Unidos lideraram a produgdo cientifica,
seguidos por Itdlia, Franca, Reino Unido e Brasil. A rede de palavras-chave identificou 117
termos em sete agrupamentos tematicos, destacando hipotireoidismo congénito, triagem
neonatal e diagnostico. A rede de titulos e resumos compreendeu 195 termos em quatro
agrupamentos, com destaque para alteragdes genéticas, hiperplasia adrenal congénita e fibrose
cistica. Termos epidemiologicos e de avaliagcdo dos programas apresentaram menor frequéncia
nas redes selecionadas.

Conclusoes: A producdo cientifica apresentou crescimento e diversidade tematica, com
destaque para abordagens clinico-diagndsticas € moleculares. Os achados ressaltam a
importancia de ampliar as investigacdes sobre cobertura, acesso, desigualdades regionais e
desempenho dos programas de triagem neonatal.

Palavras-chave: Triagem neonatal; Bibliometria; Saude publica; Triagem em massa;

Cobertura de servigos de satude.

Global scientific production on newborn bloodspot screening: bibliometric

analysis of the evolution and epidemiological and thematic trends (1975-

2024)

Newborn bloodspot screening: a bibliometric analysis

Abstract

Objective: To analyze the evolution and epidemiological and thematic trends of global
scientific publications on newborn bloodspot screening from 1975 to 2024, with particular
attention to screening program coverage and cross-sectional studies.

Methods: An exploratory and descriptive bibliometric study. Web of Science,
PubMed/MEDLINE, Scopus, and SciELO were searched. The quantitative analysis was based
on Web of Science records processed using Bibliometrix, while keyword co-occurrence
networks and term co-occurrence networks derived from titles and abstracts were constructed
using VOSviewer.

Results: A total of 931 documents from 146 publication sources were analyzed, with an annual

growth rate of 4.05%. The United States accounted for the largest number of publications,
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followed by Italy, France, the United Kingdom, and Brazil. The keyword network comprised
117 terms grouped into seven clusters, highlighting congenital hypothyroidism, newborn
screening, and diagnosis. The title and abstract network included 195 terms distributed across
four clusters, emphasizing genetic alterations, congenital adrenal hyperplasia, and cystic
fibrosis. Epidemiological and program evaluation terms were less frequent in the selected
networks.

Conclusions: Scientific production increased over the study period and covered a diverse range
of topics, with a predominance of clinical, diagnostic, and molecular approaches. The findings
highlight the importance of further research on screening coverage, access, regional
inequalities, and the performance of newborn screening programs.

Key words: Neonatal Screening; Bibliometrics; Public Health; Mass Screening; Health

Services Coverage.

Introducao

A triagem neonatal (TN) constitui uma importante estratégia de satde publica destinada
a identificagdo precoce de doengas congénitas e metabdlicas, frequentemente assintomaticas no
periodo neonatal, permitindo intervengdes oportunas que previnem complicacdes graves,
sequelas irreversiveis e reduzem a morbimortalidade infantil.' Seu principal objetivo é
identificar doencas trataveis ainda na fase pré-sintomatica, sendo fundamental a realiza¢ao do
rastreamento nos primeiros dias de vida, bem como a agilidade em todas as etapas do processo
assistencial, desde a coleta até a confirmacao diagnostica e o inicio do tratamento e atualmente
engloba em seu escopo a triagem auditiva, ocular, cardiaca e sanguinea (bioldgica).?

Na triagem neonatal bioldgica (TNB), destacam-se doengas como a fenilcetonuria
(PKU) e o hipotireoidismo congénito (HC), cujo diagnostico e tratamento precoces podem
prevenir comprometimentos do desenvolvimento neurointelectual, e a hiperplasia adrenal
congénita (HAC), na qual a intervencdo oportuna pode evitar complicacdes potencialmente
fatais.?

A TNB teve inicio na década de 1960, nos Estados Unidos, a partir dos estudos de
Robert Guthrie sobre a detec¢dao precoce da PKU, expandindo-se rapidamente para todos os
estados norte-americanos e incorporando progressivamente novas doencas e tecnologias
diagnosticas.* Nesse periodo, a Organizagdo Mundial da Saude (OMS) passou a recomendar a
implementagdo de programas de triagem neonatal, considerando critérios como relevancia da

doenga para a saude publica, disponibilidade de tratamento, adequagao dos testes, infraestrutura
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assistencial e custo-efetividade.’® Na Europa, houve inicio com a detec¢do da PKU, ampliando-
se significativamente com a introdugdo da espectrometria de massa e, posteriormente, de
tecnologias moleculares, que possibilitaram o rastreamento de um numero crescente de
doencgas. Atualmente, diversos paises europeus apresentam coberturas superiores a 90%,

algumas ultrapassando 99% dos recém-nascidos.’

Na América Latina, as primeiras iniciativas surgiram na década de 1970, com destaque
para o México e o Brasil, onde a triagem neonatal foi introduzida em 1976 pela Associacao de
Pais ¢ Amigos dos Excepcionais de Sao Paulo (APAE-SP). Entretanto, a expansdo dos
programas ocorreu de forma heterogénea, e, na década de 1990, apenas Costa Rica, Chile e
Uruguai haviam alcangado abrangéncia nacional.’ Nos paises em desenvolvimento, persistem
limitagdes estruturais e financeiras que dificultam a universalizacdo da TNB, especialmente em
regides da Africa Subsaariana e da Asia. Nesses contextos, o hipotireoidismo congénito
destaca-se entre as condigdes prioritarias para rastreamento, enquanto hemoglobinopatias e
deficiéncia de glicose-6-desidrogenase apresentam relevancia regional. Assim, a amplia¢ao da
triagem neonatal depende ndo apenas dos avangos tecnologicos, mas também da
disponibilidade de recursos, da organizacdo dos servigos de saude e da incorporacao de

evidéncias epidemioldgicas as politicas publicas.’

No Brasil, o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) teve suas bases
estabelecidas pela Portaria n® 22/1992 e foi ampliado pela Portaria GM/MS n° 822/2001,
fundamentando-se nos principios de universalidade, equidade e integralidade do Sistema Unico
de Saude (SUS). Implementado em todos os estados brasileiros, o programa articula a Atengao
Priméaria a Saude (APS) aos Servigos de Referéncia em Triagem Neonatal (SRTN),
responsaveis pela confirmacdo diagnostica, tratamento e acompanhamento especializado das
doencgas rastreadas. Conhecida como “teste do pezinho”, a triagem neonatal biologica
possibilita a identificagdo precoce de doengas congénitas, frequentemente assintomadticas ao
nascimento, contribuindo para a prevengao de complicagdes e a reducao da morbimortalidade

infantil. 2

A efetividade do PNTN depende da integracdo entre os diferentes niveis de atengdo a
saude, da qualificagdo dos profissionais, da infraestrutura laboratorial e da disponibilidade de
protocolos clinicos e servicos especializados para o acompanhamento dos casos
diagnosticados.®® Sua implementacio ocorreu progressivamente, respeitando  as
particularidades estruturais e operacionais dos estados, mediante quatro fases de incorporagao

de doencas. Em 2014, foi concluida a habilitacdo de todas as unidades federativas na fase IV,
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contemplando o rastreamento de seis condic¢des: fenilcetonuria (PKU), hipotireoidismo
congénito (HC), doenca falciforme e outras hemoglobinopatias (DF), fibrose cistica (FC),
hiperplasia adrenal congénita (HAC) e deficiéncia de biotinidase (DB), representando um

marco na consolidag¢io e ampliagdo do programa no territério nacional.'®

A inclusdo de novas doengas no Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN)
fundamenta-se na possibilidade de interven¢do precoce e nos beneficios do diagndstico e
tratamento oportunos para o progndstico das criangas afetadas.’> Apesar dos avangos, persistem
desafios relacionados a ampliagdo do acesso e a incorporagdo de novas tecnologias,
historicamente mais disponiveis na rede privada por meio do denominado “teste do pezinho
ampliado”.!"!! Nesse contexto, a Lei n® 14.154, de 26 de maio de 2021, estabeleceu a ampliacio
escalonada do rastreamento neonatal no SUS, com previsdo de inclusdo de aproximadamente
50 doengas, distribuidas em grupos de condi¢des, conforme etapas definidas pelo Ministério da

Saude.!?

A expansdo dos programas de triagem neonatal e os avangos tecnologicos associados
ao diagndstico precoce tém impulsionado a producao cientifica sobre as doengas rastreadas, os
métodos diagnosticos e a organizagao dos servigos de saude. Entretanto, compreender a
evolucdo desse campo de conhecimento requer ndo apenas identificar os resultados das
pesquisas, mas também examinar suas tendéncias, principais areas de investigacdo e possiveis
lacunas tematicas. Nesse contexto, a analise bibliométrica constitui uma abordagem capaz de
caracterizar quantitativamente a producgdo cientifica, identificar padrdes de produtividade e
colaboragao entre pesquisadores, além de mapear as relagdes entre os temas investigados. Sua
aplicacdo a triagem neonatal biologica permite compreender como o conhecimento cientifico
tem se desenvolvido e identificar a representatividade das pesquisas relacionadas a cobertura,
ao acesso, a equidade e a avalia¢do dos programas de rastreamento, contribuindo para orientar

futuras investigacdes e subsidiar o aprimoramento das politicas publicas de satde.

Diante desse contexto, torna-se relevante compreender a evolugao da produgdo
cientifica sobre triagem neonatal bioldgica, especialmente quanto a abordagem epidemiolodgica
das doengas rastreadas, a cobertura dos programas e a utilizagdo de estudos transversais na
investigacdo desses aspectos. Assim, o presente estudo teve como objetivo analisar a evolugdo
e as tendéncias epidemiologicas e tematicas da producdo cientifica mundial sobre triagem
neonatal bioldgica, entre 1975 e 2024, explorando a presenca de temas relacionados a cobertura
dos programas de rastreamento das doencas tradicionalmente contempladas pelo Programa

Nacional de Triagem Neonatal brasileiro e aos estudos transversais.
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Métodos

Trata-se de um estudo bibliométrico, de carater exploratério e descritivo, com
abordagem quantitativa, destinado a andlise da evolucdo e das tendéncias epidemioldgicas e
tematicas da produgdo cientifica mundial sobre triagem neonatal biologica, entre 1975 ¢ 2024,
com especial atengdo as pesquisas relacionadas a cobertura dos programas de rastreamento e
aos estudos transversais, considerando os termos identificados nas redes de coocorréncia, sem
classificacao individual dos documentos quanto a tematica ou ao delineamento metodolégico.
A abordagem bibliométrica permite examinar padroes de publicacao, produtividade cientifica
e relagdes entre temas de pesquisa, por meio de indicadores quantitativos e técnicas de
mapeamento cientifico.'

O percurso metodologico foi orientado por procedimentos de identificacdo, selecao e
organizacdo de publicagdes cientificas propostos pelo Knowledge Development Process—
Constructivist (ProKnow-C), adaptados aos objetivos da pesquisa, sem a aplicacao integral do
método ou a realizacdo de revisdo sistematica da literatura. '

O levantamento bibliografico contemplou as bases Web of Science (WoS),
PubMed/MEDLINE, Scopus e Scientific Electronic Library Online (SciELO), com estratégias
adaptadas as especificidades de cada plataforma. As estratégias de busca foram elaboradas com
base em descritores do Medical Subject Headings (MeSH) e termos livres relacionados a
triagem neonatal biologica, as doengas rastreadas e aos indicadores epidemioldgicos e
assistenciais. Foram empregados termos como Neonatal Screening, Newborn Screening,
Congenital Hypothyroidism, Phenylketonuria, Hemoglobinopathies, Cystic Fibrosis,
Congenital Adrenal Hyperplasia, Biotinidase Deficiency, Cross-Sectional Studies e Health
Care Coverage, combinados por operadores booleanos conforme as especificidades de cada
base. Nao foi estabelecida restrigdo inicial quanto ao ano de publicacao e foram utilizados filtros
para linguagem, sendo eletivo publicagdes em inglés, espanhol e portugués.

A anélise bibliométrica foi realizada exclusivamente com os registros recuperados na
WoS, de modo a trabalhar com um conjunto padronizado de metadados e evitar inconsisténcias
decorrentes da integracdo de diferentes fontes bibliograficas. As demais bases contribuiram
para ampliar a abrangéncia do levantamento bibliografico, mas seus registros nao foram
incorporados ao corpus quantitativo.

Os dados foram exportados em formato BibTeX e processados no software R, versao
4.4.1, utilizando o pacote Bibliometrix.'> Foram examinados indicadores de produgio cientifica

anual, fontes de publicagcdo, produtividade dos autores, distribui¢do geografica, citagoes,
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palavras-chave e colaboragdo cientifica. A evolu¢do temporal foi apresentada por meio da
distribui¢do anual das publicagoes.

A estrutura tematica foi analisada no software VOSviewer, por meio de duas redes
complementares de coocorréncia.'® A primeira utilizou as palavras-chave dos autores e os
termos de indexagdo da WoS (A4Il keywords), adotando contagem completa (full counting) e
frequéncia minima de dez ocorréncias. A segunda foi construida a partir dos termos extraidos
dos titulos e resumos, com contagem binaria (binary counting), frequéncia minima de dez
ocorréncias e selecio inicial de 200 termos conforme os critérios de relevancia do programa.'’
Em ambas as andlises, foram empregados tesauros para padronizacao terminoldgica e exclusao
de expressoes nao informativas. As redes foram interpretadas considerando a frequéncia dos
termos, a forca total das ligacdes (TLS) e os agrupamentos tematicos. Para garantir a
consisténcia entre as analises, verificou-se a correspondéncia dos registros por meio de seus
identificadores bibliograficos.

Considerando que a coleta foi concluida em maio de 2024, os registros correspondentes

a esse ano representam apenas parte da producao cientifica anual.

Resultados

O levantamento bibliografico realizado nas quatro bases de dados identificou 937
registros na Web of Science (WoS), 299 na PubMed/MEDLINE, 54 na Scientific Electronic
Library Online (SciELO) e 47 na Scopus. Na analise bibliométrica, a qual adotou-se
exclusivamente a WoS, foram identificados 931 documentos publicados entre 1975 e 2024,
distribuidos em 146 fontes de publicagdo e associados a 4.472 autores. A taxa de crescimento
anual da producao cientifica foi de 4,05%, com média de 31,56 citagdes por documento.
Predominaram os artigos cientificos, que corresponderam a 804 publicacdes, além de outras
classificagdes documentais, incluindo artigos de revisdo. A colaboracdo internacional
correspondeu a 13,86% da produg¢do analisada (Tabela 1).

A producdo cientifica apresentou crescimento ao longo da série historica, com
oscilagdes anuais. O maior nimero de publicagdes foi registrado em 2023 (42 documentos),
seguidos de 2010 (39) e 2022 (35). Em 2024, foram identificados sete documentos até a data
da coleta, realizada em maio daquele ano (Figura 1).

Entre os autores com maior produtividade, destacou-se Farrell P, seguido por Laxova A
e Weber G. Os Estados Unidos apresentaram o maior nimero de publicacdes, seguidos por

Italia, Franca, Reino Unido e Brasil, que ocupou a quinta posi¢do. Os periddicos com maior



produgdo foram Journal of Clinical Endocrinology & Metabolism, Journal of Pediatric

Endocrinology & Metabolism e Journal of Pediatrics (Tabela 1).

Tabela 1
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(A) Distribui¢do das publicagdes cientificas sobre triagem neonatal bioldgica por base de
dados e (B) caracterizagdo bibliométrica da produc¢do cientifica mundial, 1975-2024.

(A) DISTRIBUICAO DAS PUBLICACOES POR BASE DE DADOS

BASES DE DADOS RESULTADOS
PubMed 299

SCOPUS 47

Scielo 54

Web of Science 937

(B) CARACTERIZACAO BIBLIOMETRICA

PRINCIPAIS INFORMACOES SOBRE DADOS

Documentos duplicados 6

Periodo de tempo 1975: 2024 *

Fontes (Revistas, Livros etc.) 146

Documentos 931

Taxa de crescimento anual % 4.1

Idade média do documento 19,3

Meédia de citagdes por documento 31,56

Média de citagdes por ano por documento 1,77

Referéncias 15.615

Palavras-chave 1471

TIPOS DE DOCUMENTO n

Artigos 804

Livros, capitulo de livros e outros 61

Revisao 65

Outros 1

AUTORES n

Autores 4472

Aparicdes do autor 6465

Autores de documentos de autoria Gnica 44

COLABORACAO DOS AUTORES

Documentos de autoria unica 55

Documentos por Autor 0,208

Coautores por documentos 6,94

Coautoria internacional % 13,9

ARTIGOS POR PAIS n  Frequéncia SCP MCP Razio MCP
Estados Unidos da América 145 0,16 121 24 0,17
Italia 117 0,13 106 11 0,09
Franca 89 0,10 84 5 0,06
Reino Unido 65 0,07 54 11 0,17
Brasil 61 0,06 57 4 0,07

! Levantamento bibliométrico realizado com a base de dados da Web of Science. > A coleta dos dados
bibliograficos foi concluida em maio de 2024.
Legenda: SCP: Publicagdes de um tnico pais; MCP: Publicagdes de varios paises.
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Figura 1
Evolucao anual e acumulada da producdo cientifica mundial sobre triagem neonatal bioldgica,
1975-2024.
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Nota: As barras representam o numero anual de publicagdes, enquanto a linha indica a produgéo cientifica acumulada.
As linhas verticais tracejadas delimitam os periodos analisados, acompanhados dos respectivos quantitativos e
percentuais de publicagdes. Os dados referentes a 2024 sdo parciais, considerando que a coleta foi realizada em maio
daquele ano.

A andlise de coocorréncia das palavras-chave identificou 117 termos distribuidos em
sete agrupamentos tematicos (clusters). Destacaram-se congenital hypothyroidism (270
ocorréncias; forga total de ligagdo - TLS = 1.179), newborn screening (254; TLS = 1.075) e
diagnosis (133; TLS = 648). Entre as doencas rastreadas, congenital adrenal hyperplasia e
cystic fibrosis apresentaram 82 ocorréncias cada. Também foram identificadas conexdes com
expressoes relacionadas a epidemiologia, incidéncia, programas de rastreamento e
acompanhamento dos pacientes, porém com menores frequéncias (Figura 2; Tabela 2).

A rede de coocorréncia dos termos extraidos dos titulos € resumos compreendeu 195
termos distribuidos em quatro agrupamentos tematicos (clusters), relacionados
predominantemente a alteragdes genéticas e tireoidianas, condigdes maternas e neonatais,
hiperplasia adrenal congénita e fibrose cistica. As maiores ocorréncias foram observadas para
mutation (150; TLS = 1.252), congenital adrenal hyperplasia (144; TLS = 893), cystic fibrosis
(136; TLS =591) e gene (107; TLS = 925). Também foram identificadas expressdes associadas
aos programas de rastreamento e a assisténcia neonatal, como cost effectiveness, recall rate,

blood spot e treatment initiation (Figura 3; Tabela 2).
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Figura 2

Rede de coocorréncia de palavras-chave da producgdo cientifica mundial sobre triagem
neonatal biologica, 1975-2024.
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Nota: Rede construida com palavras-chave dos autores e termos de indexacdo da Web of Science (All
keywords), utilizando contagem completa (full counting) e minimo de dez ocorréncias. Foram identificados 117
termos distribuidos em sete agrupamentos tematicos (clusters). O tamanho dos nos representa a frequéncia dos
termos; as linhas indicam relagdes de coocorréncia; e as cores representam os agrupamentos tematicos.
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Tabela 2
Termos selecionados das (A) Palavras-chave e dos (B) Titulos e resumos, nas redes de
coocorréncia da producdo cientifica mundial sobre triagem neonatal bioldgica, 1975-2024.

Termos Ocorréncias TLS Cluster
(A) Palavras-chave

Congenital hypothyroidism 270 1.179 4
Newborn screening 254 1.075 1
Diagnosis 133 648 4
Congenital adrenal hyperplasia 82 292 2
Cystic fibrosis 82 282 1
Prevalence 32 142 1
Epidemiology 19 78 1
Incidence 12 60 4
(B) Titulos e resumos

Mutation 150 1.252 1
Congenital adrenal hyperplasia 144 893 2
Cystic fibrosis 136 591 4
Gene 107 925 1
Programme 94 506 2
Pregnancy 80 572 3
Sickle cell disease 61 279 2
Recall rate 21 145 2
Cost effectiveness 16 84 2
Treatment initiation 10 61 3

TLS: forga total de ligag@o. Os termos foram selecionados para apresentacdo; os indicadores das duas redes ndo
sdo diretamente comparaveis devido aos diferentes métodos de contagem.
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Figura 3

Rede de coocorréncia de termos extraidos dos titulos e resumos das publicagdes cientificas
sobre triagem neonatal biologica, 1975-2024.
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Nota: Rede construida a partir dos titulos e resumos dos documentos, utilizando contagem binaria (binary
counting) e frequéncia minima de 10 ocorréncias. Foram identificados 195 termos distribuidos em quatro
agrupamentos tematicos (clusters). O tamanho dos nds representa a ocorréncia dos termos, as linhas indicam
relagdes de coocorréncia e as cores representam os agrupamentos tematicos.

Discussao

Esse trabalho analisou a evolugdo e as tendéncias epidemiologicas e tematicas da
producao cientifica mundial sobre triagem neonatal biologica entre 1975 e 2024, com especial
aten¢do a cobertura dos programas de rastreamento e aos estudos transversais. A andlise
bibliométrica de 931 documentos evidenciou crescimento da produgdo cientifica, participagao
expressiva de paises da América do Norte e da Europa, além do Brasil, e uma estrutura tematica
caracterizada pelo destaque de pesquisas clinico-diagnoésticas, genéticas e moleculares. Embora
também tenham sido identificados termos relacionados a epidemiologia e a avaliagdo dos
programas, estes apresentaram menores frequéncias nas redes analisadas.

A expansdo das pesquisas sobre triagem neonatal bioldgica acompanha o
desenvolvimento de tecnologias laboratoriais e moleculares, a ampliacdo dos programas de
rastreamento e o avanco do conhecimento sobre as doengas detectaveis no periodo neonatal.!!
O crescimento observado ao longo da série histdrica ¢ compativel com a transformagdo da

triagem neonatal em uma intervencao organizada de saude publica, cuja efetividade depende
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tanto da capacidade de deteccdo quanto da confirmacao diagnoéstica e do tratamento oportuno.
Nesse contexto, a ampliagdo dos painéis de rastreamento representa um avango importante, mas
também exige investimentos em infraestrutura, qualificagdo profissional e organiza¢do dos
servicos de referéncia.>!®

A distribui¢ao geografica das publicagdes demonstrou maior participagdo dos Estados
Unidos e de paises europeus, com o Brasil ocupando a quinta posi¢do. Esse resultado evidencia
a contribui¢do brasileira para a producgdo cientifica internacional sobre o tema, mas nao
representa, necessariamente, maior cobertura ou efetividade dos programas nacionais de
triagem neonatal.® Os indicadores bibliométricos caracterizam a produg¢io indexada e podem
ser influenciados pelas bases consultadas, pelos padrdes de publicacdo e pela colaboracao
cientifica. Assim, a produtividade dos paises deve ser interpretada como expressdo de sua
participagdo na literatura analisada, e ndo como indicador direto da qualidade da assisténcia
oferecida a populagio neonatal.'

A andlise de coocorréncia permitiu identificar associagdes entre os principais temas
presentes na literatura e reconhecer a estrutura conceitual do campo, conforme a aplicagao dessa
técnica descrita na literatura.!”” As redes evidenciaram o destaque de pesquisas sobre
hipotireoidismo congénito, hiperplasia adrenal congénita e fibrose cistica, associadas a
diagnostico, alteragdes genéticas, biomarcadores e acompanhamento clinico.?02!?%2 A
presenca de termos como mutation € gene sugere a relevancia das investigacdes moleculares na
producdo cientifica analisada. Entretanto, a proximidade entre termos nas redes representa
associagdao tematica, ndo permitindo estabelecer relagdes causais ou inferir, isoladamente,
mudangas temporais nas prioridades de pesquisa.?*

Os termos relacionados a epidemiologia, incidéncia, prevaléncia e avaliacdo dos
programas também integraram as redes de coocorréncia, embora com menor frequéncia do que
alguns descritores clinico-diagndsticos. Esse resultado deve ser interpretado com cautela, pois
a ocorréncia de palavras-chave ndo corresponde diretamente ao numero de estudos dedicados
a cada abordagem.!” Ainda assim, evidencia a pertinéncia de investiga¢cdes que ultrapassem o
desempenho analitico dos testes e examinem cobertura populacional, acesso, oportunidade da
coleta e continuidade do cuidado. A utilizagdo de indicadores de qualidade, incluindo
identificacdo de recém-nascidos ndo rastreados, tempo de execugdo das etapas e perdas no
acompanhamento, constitui uma estratégia relevante para monitorar o desempenho dos
programas de triagem neonatal 2>

No Brasil, a implementagdo e a expansdao do Programa Nacional de Triagem Neonatal

representaram avangos na organizacao do rastreamento no Sistema Unico de Satude. Contudo,
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permanecem disparidades regionais relacionadas a cobertura e a oportunidade do atendimento.
Estudos sobre a triagem neonatal no Brasil identificaram diferencas expressivas entre as regioes
brasileiras e destacaram dificuldades de infraestrutura, logistica ¢ acesso em areas menos
favorecidas. Essas desigualdades demonstram que a universalidade prevista para o programa
precisa ser acompanhada de avaliagdes territoriais capazes de identificar dificuldades
especificas dos estados e municipios. Nesse sentido, 0 monitoramento da cobertura constitui
instrumento relevante para orientar decisdes e aprimorar a organizac¢do dos servigos!

A avaliagdo dos programas de triagem neonatal deve considerar todo o percurso
assistencial, desde a coleta até a confirmagdo diagndstica, o tratamento € o acompanhamento
longitudinal. Nesse contexto, estudos epidemioldgicos, especialmente os de delineamento
transversal, contribuem para identificar desigualdades na cobertura, dificuldades na realizagdo
oportuna dos exames e fragilidades na organizacao dos servigos de saude. Essas investigagdes
permitem compreender fatores associados ao acesso e a efetividade do rastreamento,
fornecendo subsidios para o planejamento de intervencgdes e o fortalecimento da integragao
entre atengdo primaria, laboratdrios e servicos especializados. A producgdo de evidéncias sobre
essas dimensdes ¢ particularmente relevante em territérios marcados por desigualdades
socioecondmicas e regionais, contribuindo para o aprimoramento das politicas publicas de
atencdo a saude materno-infantil.®!!--2728

Entre as limitagoes deste estudo, destaca-se a utilizagao exclusiva da Web of Science na
analise bibliométrica, embora o levantamento bibliografico tenha contemplado
PubMed/MEDLINE, Scopus e SciELO. Essa escolha favoreceu a padroniza¢ao dos metadados,
mas restringiu o corpus as publicagdes indexadas nessa base. Além disso, os agrupamentos
tematicos dependem dos procedimentos de padronizagdo e selecao dos termos e dos limites
minimos de ocorréncia estabelecidos, ndo permitindo classificar diretamente os documentos
segundo seus objetivos ou delineamentos metodologicos. A producdo referente a 2024 também
deve ser interpretada com cautela, considerando que a coleta ocorreu antes do encerramento
daquele ano. Adicionalmente, a analise exploratoria ndo permitiu quantificar a propor¢ao de
publicagdes especificamente dedicadas a cobertura dos programas ou identificar
sistematicamente os estudos de delineamento transversal. A auséncia ou menor frequéncia de
determinados termos nas redes ndo deve, portanto, ser interpretada como evidéncia direta de
escassez dessas pesquisas na literatura.

A producao cientifica mundial sobre triagem neonatal bioldgica apresentou crescimento
e diversificagdo tematica entre 1975 e 2024, com destaque para pesquisas relacionadas as

doengas rastreadas, aos métodos diagnosticos e aos avangos genéticos e moleculares. Embora
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as analises também tenham identificado temas epidemioldgicos e de avaliagdo dos programas,
os resultados refor¢am a importancia de ampliar as investigagdes sobre cobertura populacional,
acesso ¢ desempenho dos servigos de triagem neonatal. No contexto brasileiro, estudos que
considerem desigualdades regionais e fatores associados a realizagdo do rastreamento poderdao
contribuir para o aprimoramento do Programa Nacional de Triagem Neonatal e o fortalecimento

das politicas publicas de atengdo a saude materno-infantil.

Contribuicoes dos Autores
Conceitualizagdo: Campos CS, Souza MR; concep¢do e planejamento do estudo, analise e
interpretacdo dos dados, elaboracdo do rascunho e revisdo critica do contetido. Todos os autores

aprovaram a versao final do artigo e declaram ndo haver conflito de interesse.

Financiamento

Esta pesquisa ndo recebeu financiamento externo.

Conflitos de Interesses

Os autores declaram ndo haver conflito de interesses.

Disponibilidade de dados

Os dados bibliograficos utilizados neste estudo foram recuperados da Web of Science e
processados por meio dos softwares Bibliometrix ¢ VOSviewer. Os resultados apresentados
derivam de registros bibliograficos e indicadores de producao cientifica. A disponibilizacao dos
arquivos de exportacdo, das estratégias de busca e dos materiais de processamento observard as
condig¢des de uso da base de dados consultada. O repositorio contendo os codigos utilizados nas
analises, bem como os arquivos organizados para reprodutibilidade, estd disponivel em:

https://doi.org/10.5281/zenodo.23842718

Aspectos éticos

O estudo utilizou exclusivamente registros bibliograficos e metadados de publicacdes
cientificas, sem coleta de informagdes individuais de participantes ou realizacdo de
intervengdes. Por essa razdo, nio foi submetido a Comité de Etica em Pesquisa especifico para

esta analise bibliométrica.
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Registro do protocolo do estudo

O estudo ndo possui registro prévio de protocolo em plataforma publica. Trata-se de uma
investigacao bibliométrica, de carater exploratério e descritivo, baseada na analise de registros
bibliograficos provenientes de bases de dados cientificas, sem envolvimento direto de
participantes ou realizagdo de intervengdes. Nao foi realizado registro prospectivo de protocolo,
considerando a natureza metodoldgica da pesquisa, que ndo se caracteriza como ensaio clinico

ou revisao sistematica da literatura.

Uso de inteligéncia artificial generativa

Os autores utilizaram ferramenta de inteligéncia artificial generativa exclusivamente para apoio
a revisdo linguistica, correcdo gramatical e aprimoramento da clareza textual do manuscrito.
Todo o conteudo cientifico, incluindo concepgao do estudo, analise e interpretagdao dos dados,
elaboracdo das conclusdes e revisdo final do texto, permaneceu sob responsabilidade integral

dos autores, que revisaram e validaram todas as modificacdes sugeridas pela ferramenta.
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